갑상선 수질암은 드물게 발생하는 갑상선 악성 신생물로 소포곁세포(parafollicular C cell)에서 기원하는 종양이며 RET 유전자의 배선 점 돌연변이를 동반한 제2형 다발성 내 분비선종(multiple endocrine neoplasia type 2, MEN2)과 같은 유전성 종양 증후군의 형태로 나타나는 것이 특징이다[1]. 그러나 갑상선 수질암 전체의 75%는 가족력 및 유전성 특 징이 없는 산발성 갑상선 수질암이며 RET 유전자의 체세포 점 돌연변이나 유전자 결손 등이 관찰되기는 하나 명확한 인과 관계가 밝혀지지는 않았다[1]. 최근 외국 보고에 따르 면, 산발성 갑상선 수질암 환자의 RET 유전자를 분석한 결 과, 몇몇 단일염기다형성(single nucleotide polymorphism) 의 빈도가 높아 이것이 산발성 갑상선 수질암과 연관성이 접수일자: 2009년 10월 14일 통과일자: 2009년 11월 2일 책임저자: 장상아, 가톨릭대학교 의과대학 내과학교실 있다고 보고되어 있다[2~6]. 그러나 민족이나 대상자에 따라 단일염기다형성이 갑상선 수질암 발생과 관계없다는 보고도 있어 아직 논란의 여지가 있다[7~9]. 국내에서는 갑상선 수질암에 대한 소규모 RET 유전자의 돌연변이에 대한 연구는 있으나, 단일염기다형성에 대한 연 구는 아직 없으며, RET 유전자의 G691S 단일염기다형성에 대한 보고는 제2A형 다발성 내분비선종 가계에서 다른 RET 유전자의 돌연변이와 동반된 것이었다[10,11]. 저자들은 산 발성 갑상선 수질암 환자에서 RET 유전자의 G691S 단일염 기다형성이 발견되었기에 문헌고찰과 함께 보고하는 바이다.
(G691S) polymorphism is significantly more frequent in sporadic medullary thyroid carcinoma than in the general population. J Clin Endocrinol Metab 89:
